






























de  intervención  familiar  y  la  urgencia  en  realizar más  estudios  sobre  enfermedades 
raras. 










syndrome  has.  We  conclude  this  work  by  pointing  out  how  limited  the  scientific 
literature is on this syndrome, and is in fact non‐existing with regard to the educational 
aspect. We also highlight  the need  to  follow a  family  intervention program, and we 














El  síndrome  de Midas  está  considerado  como  una  enfermedad  rara  (ER),  que  la 
Unión Europea define como aquella que tiene una prevalencia de menos de 5 casos por 
10000 habitantes, lo que equivale a un 6‐8% de la población. Las ER son un problema de 
salud y de  interés social, al afectar a aspectos relevantes en  la vida de  los pacientes, 
debido a que en  su mayoría  se  trata de  trastornos crónicos graves que aparecen en 
edades tempranas. 
Palau (2009) pone de manifiesto algunas de sus características, como son: la falta de 
conocimiento  científico  sobre  sus  enfermedades,  la  dificultad  para  el  acceso  a  un 
diagnóstico  correcto,  el  retraso  en  el  diagnóstico,  la  falta  de  cuidados  y  atención 
multidisciplinaria,  la  falta de  información de  calidad  y de  apoyo en el momento del 
diagnóstico, las consecuencias sociales adversas, la dificultad y la falta de equidad en el 
























El  síndrome  microftalmia  con  defectos  lineales  de  la  piel  –en  adelante  MLS‐  o 
síndrome de Midas es una enfermedad rara y severa del desarrollo, que se hereda como 
                                                 













Este  fenotipo  ha  sido  descrito  con  una  gran  variedad  de  nombres  incluyendo  el 
síndrome de Midas2 (microftalmia, aplasia dérmica y esclerocórnea), el síndrome MLS3 
(microftalmia con defectos  lineales de  la piel), y el  síndrome Gazali‐Temple  (Marvin, 
Duquette, Hogge, Hunter y Toriello, 2000). 
Según Morleo y Franco (2011) el síndrome MLS fue descrito por primera vez por Al‐
Gazali et al.  (1990)   e  inicialmente  fue  conocido por el nombre de  síndrome Gazali‐
Temple.  Sin  embargo,  Enright,  Campbell,  Satllings,  Hall,  Green,  Sweeney,  Barnes  y 
Watson (2003) defienden que la microftalmia con defectos lineales de la piel (MLS) fue 
descrita por primera vez en 1988 en tres pacientes con translocaciones que resultaron 





















sinequias  total  o  periférica  anterior,  aniridia,  cataratas,  un  remanente  de  la  arteria 
hialoidea anterior, opacidad vítrea, y las áreas hipopigmentadas del epitelio pigmentario 
de  la  retina;  desórdenes  del  sistema  nervioso  central:  agenesia  del  cuerpo  calloso4, 
anencefalia, microcefalia, hidrocefalia, retraso mental, y convulsiones infantiles; retraso 
                                                 
2 En base a las siguientes iniciales: microcornea, dermal aplasia and sclerocornea. 
3 En base a las siguientes iniciales: microftalmia with linear skin. 
4 La agenesia del cuerpo calloso (ACC) se caracteriza por ausencia total o parcial de la principal comisura 
interhemisférica, el cuerpo calloso. Las características clínicas incluyen déficit intelectual (80%) y/o 







en  el  desarrollo;  defectos  congénitos  del  corazón:  miocardiopatía  hipertrófica, 
miocardiopatía  oncocítico,  defectos  septales  auriculares  y  ventriculares,  taquicardia 
supraventricular,  fibrilación  ventricular  y  otras  arritmias;  estatura  baja;  hernia 





una  niña  con  síndrome  MLS  que  tiene  algunas  características  que  no  habían  sido 
descritas antes: estenosis pulmonar y pubertad precoz. Por su parte, Bermejo, García, 
Puente,  Ortolá,  Galiana,  García‐Climent  y  Pérez  (2012)  añaden  más  características 
comunes de las personas con síndrome de MLS: puente nasal amplio, propensión a las 





ha  identificado  uno  de  los  dos  criterios  (Morleo  y  Franco,  2011).  Sin  embargo, 
Wimplinger, Rauch, Orth, Schwarzer, Trautmann y Kutsche (2007), señalan que mientras 
algunos  pacientes  presentan  los  típicos  defectos  en  la  piel  y  no  presentan  ninguna 
alteración ocular, otros muestran microftalmia pero no áreas aplásicas en la piel.  
Como ya hemos  indicado antes, existen casos dentro de  la misma  familia de dos 
personas que padecen el síndrome MLS. Wimplinger et al. (2007) recogen que en 1991 
Allanson  y  Ritcher  informaron  de  los  primeros  dos  casos  con  síndrome MLS  y  que 
presentaban una gran variabilidad intrafamiliar fenotípica. Y también estudian el caso 
de una madre y su hija con este síndrome; la madre es asintomática, solo presenta un 







al.  (2003)  este  síndrome  tiene  diferentes  identidades  y  puede  ser  el  resultado  de 
diferentes  defectos  en  el  mismo  gen.  Por  ejemplo,  García  Rabasco,  De  Unamuno, 
Martínez, Febrer Bosch y Alegre de Miquel  (2012) señalan en una  investigación que, 
aunque el 75% de las personas con MLS presentan anormalidades cromosómicas en el 

















síndrome MLS  ya que,  con el  suyo,  suman  tres  casos de personas a  las que  con  las 
pruebas convencionales del g‐banding no se revelaban anomalías genéticas y sólo han 
podido ser detectadas con el análisis por hibridación fluorescente in situ (FISH). 









En este punto  cabe destacar que,  aunque hemos encontrado  aportaciones en  la 
literatura científica que ofrecen información sobre la definición, las características y la 






 Remisión  al  pediatra  neurólogo  para  evaluar  y  tratar  las  posibles  anomalías 
neurológicas: microcefalia, convulsiones, etc.  
 Tratamiento  rutinario  para  la  hernia  diafragmática,  cardiomiopatía,  defectos 
congénitos del corazón, y otras malformaciones cuando estén presentes.  







Si  al  iniciar  el  estudio  advertimos  la  inexistencia  de  programas  e  intervenciones 
educativas y además nos parecía  importante ofrecer orientaciones a  los padres, nos 























de  que  este  caso  era  el  único  con  síndrome  MLS  en  España  y,  al  no  encontrar 





aprender  sobre  otros  casos,  o  sobre  un  problema  general,  sino  sobre  un  caso  en 
particular.  
Para analizarlo, desde una perspectiva cualitativa, nos hemos basado en el análisis 









en  la  que  se  trató  el  trabajo  que  realizaba  con  la  niña  y  cómo  se  coordinaban  los 
profesionales que formaban parte de su educación. Por último, las entrevistas realizadas 
en el Centre de Desenvolupament Infantil i Atenció Primerenca de la Mancomunitat de 
la  Safor  (CDIAP)  y en el Centro Avanzamos estuvieron orientadas a proporcionar un 
cuadro  amplio  de  contextos  o  situaciones,  ya  que  en  este  caso  los  entrevistados 
hablaron sin nosotros preparar la conversación. 
También detallamos las características del contexto familiar, ya que ha sido el lugar 



















en  observación  y  para  realizarle  pruebas.  Los  resultados  fueron  normales  en  todas 
excepto la última, una resonancia magnética, donde se manifestó que la niña tenía una 
malformación cerebral sin curación, agenesia total del cuerpo calloso. Más adelante, los 
padres  advirtieron  que  no  respondía  adecuadamente  y  tras  una  exploración  en  el 
hospital le diagnosticaron las anomalías oculares. Finalmente, se realizó un estudio en 
el que se le diagnosticó, en mayo del 2010, síndrome de Midas.  
En  consecuencia,  la  niña  presenta  anomalías  oculares  bilaterales:  microftalmia, 
esclerocórnea,  leucoma  adherente  y  cataratas. Actualmente,  tiene una discapacidad 
visual total; es decir, no ve prácticamente nada, sólo algunos bultos con el ojo derecho 
y con el izquierdo nada. Le han realizado dos trasplantes de córnea, uno a los 6 y otro a 













Además,  la niña  tiene  lesiones en  la piel desde su nacimiento,  lineales  focales de 
aplasia  dérmica.  Aunque  con  la  aplicación  de  un  tratamiento  poco  a  poco  están 
desapareciendo, dejando una mínima marca  residual casi  imperceptible. La agenesia 
total del cuerpo calloso  le ocasiona un  retraso en el desarrollo,  sobre  todo en áreas 
                                                 
5 Usamos, ahora, esta terminología porque la familia conoce la enfermedad de su hija por ese nombre, y es 
el que está escrito en su diagnóstico, aunque en la literatura sobre el tema, sobre todo en la que está escrita 













según  la familia, normalmente  los demás  juegan y ella queda aislada,  jugando sola. A 
veces se enfada y cuando no quiere hacer una cosa se tira al suelo, muerde o estira del 








la  conclusión  de  que  era mejor  la  escolarización  en  CEE  al  considerar  que  con  una 
discapacidad visual grave era mejor asistir a un solo centro. Aunque, como señala el 
Decreto  39/1998  de  31  de  marzo,  del  Gobierno  Valenciano,  de  ordenación  de  la 
educación para  la atención del alumnado  con necesidades educativas especiales,  las 






existe en España  con  síndrome de Midas. Por esa  razón  los padres aseguran que  se 
sienten solos, ya que no encuentran referentes en otros niños con la misma enfermedad 
que les puedan servir de guía o para conocer cómo puede ser su evolución. Además, no 
conocen  información  relevante  sobre el  síndrome de Midas ya que ni  siquiera en  la 




























asistía al CDIAP para  recibir otras  tres  sesiones de media hora de  rehabilitación a  la 
semana,  dos  de  ellas  con  la  fisioterapeuta  para mejorar  la movilidad  de  la  niña,  el 
desplazamiento, a sortear obstáculos, subir y bajar escaleras, etc. y una con la psicóloga 




recibe  atención  temprana  en  el  centro  Avanzamos,  tal  como  podemos  ver  en  la 
Ilustración 2, un  centro especializado en  rehabilitación neurológica  infantil  y  adulta, 



















Empezamos  con  una  entrevista  a  la  familia  de  Ainhoa  en  la  que  nos  explicaron 
algunas de las características de su hija, la situación escolar y analizamos cómo realizar 








contacto  con  FEDER,  aunque  no  nos  facilitaron  datos  relevantes. No  fue  hasta  que 
relacionamos el  síndrome de Midas  con el  síndrome de MLS,  cuando empezamos  a 
localizar más artículos, aunque todos del ámbito médico y en inglés.  







que  conduzcan  a  la  adquisición de diferentes destrezas o habilidades.  Sin  embargo, 
observamos que muchos de los ítems no tenían sentido para una niña con ceguera total. 
Por ese motivo, comenzamos la búsqueda de otras escalas que estuvieran adaptadas a 
personas  con  esa  discapacidad  y  nos  interesamos  por  el  “Proyecto  Oregón”,  una 
adaptación de la Guía Portage para evaluar a niños con discapacidad visual, aunque nos 
resultó  imposible  conseguirla al estar protegida por derechos de autor  y  ser de uso 
institucional restringido. 
En esos momentos, tras hablar con profesionales relacionados con la discapacidad 






En  esta  búsqueda  de  las  pruebas  más  adecuadas,  la  profesora  de  la  ONCE  nos 
recomendó la guía de desarrollo “En los zapatos de los niños ciegos” (Lucerna y Gastón, 
2004), destinada  a niños de  0  a  3  años  y que  se puede descargar de  Internet6.  Los 
profesionales de la ONCE utilizan a menudo este recurso ya que es una guía sencilla que 







Más  adelante,  realizamos  una  entrevista  con  los  profesionales  que  atienden  en 
atención  temprana  a  Ainhoa  en  el  CDIAP,  donde  hicimos  nuestras  primeras 
observaciones de  las actitudes y comportamiento de  la niña. Por otro  lado,  también 
entrevistamos  por  segunda  vez  a  los  padres  y  observamos  a  la  niña  en  el  contexto 
familiar durante 5 sesiones. Para finalizar, asistimos durante otras 5 sesiones al Centro 
                                                 
6En http://educacion.once.es/appdocumentos/educa/prod/ En%20los%20zapatos%20de%20los 















completa.  Se  realizó  en  casa,  donde  la  familia  efectuó  la  observación  de  forma 















esquema  corporal  y organización espacial. Es destacable que, aunque muchas  veces 




preguntas  sencillas,  como  por  ejemplo  “¿Cómo  estás?  ¿Quieres  agua?  ¿Quieres  la 











En el área  cognitiva  y manipulativa encontramos que Ainhoa  tiene un desarrollo 
evolutivo menor que oscila entre los 12 y los 18 meses. 
A  nivel  de  motricidad  gruesa,  observamos  que  se  encuentra  en  un  desarrollo 
comprendido entre los 24 y los 30 meses. La niña no tiene problemas de movilidad, sus 
problemas se derivan de su discapacidad visual y cabe destacar que aunque sabe andar 







ejercicios  para mejorar  los movimientos  de  la  lengua  y  la  boca  en  general  y  pueda 
comenzar a probar comida sólida. 
Como  podemos  comprobar  en  la  muestra  que  como  ejemplo  presentamos  a 










































18.  Comprende  deprisa/despacio  como  actividad 
sensoriomotora 
NO  NO 






















nosotros  hemos  evaluado,  ya  que  los  ítems  que  presenta  se  encuentran,  en  parte, 








Los  ítems  del  área  de  exploración  del  ambiente  contemplan  la  capacidad  de 
orientación  del  niño  y  capacidad  de  ubicación  de  cosas  en  el  ambiente.  También 
formarían parte tanto del área de manipulación como del área de motricidad gruesa y 
en este caso la puntuación que ha obtenido es equivalente a 1,2‐1,5 años. En nuestra 
guía  el  desarrollo  motor  de  Ainhoa  se  encuentra  entre  los  24  y  los  30  meses,  un 
resultado que dista mucho del suyo.  









marzo  y nosotros en  junio  y,  como  señalan  los profesionales del Centro Avanzamos 
(ECA), en estos dos últimos meses la niña ha mejorado mucho al estar más controlada 
la epilepsia. Por último recordamos que  la guía no pretende ser rigurosa, sino que su 







En consecuencia, hemos aconsejado  la  intervención de  los padres ya que  la niña 
recibe muchas horas de estimulación dirigida y en contextos institucionales, pero lo que 
necesita es aprender en situaciones reales y a  lo  largo de su vida. Es por eso que no 
planteamos  un  número  concreto  de  sesiones  de  intervención,  aunque  debería  ser 




























playa:  “En  el  fondo  del 











1.  Las  canciones  podemos  empezar  a 
aprenderlas en casa con el ordenador y 
cantarlas.  Luego  cuando  vayamos  a  la 




aprenderá  vocabulario  y  practicará 
algunos fonemas. “En la playa tenemos 
peces,  agua,  algas,  toalla,  conchas, 
sombrilla,  cubos,  rastrillo,  estrellas  de 
mar,  arena,  crema  del  sol,  helados, 
pelota de playa…”. 















cosas  (rastrillo,  cubo,  pala,  pelota)  le 
diremos  a  Ainhoa  que  recoja. 
Seguramente  no  querrá  así  que 
podemos usar la canción de “A guardar, 
a  guardar…”,  o  podemos  hacerle  un 
refuerzo  positivo:  “si  guardas  nos 
bañamos” o  “si guardas  te pongo esta 
canción”.  Lo  importante  es  que  se 


































de  intervención  que  hemos  elaborado,  y  posteriormente  evaluar  los  resultados 
obtenidos  para  comprobar  si  las  actividades  propuestas  son  las  adecuadas  para 
conseguir  que  Ainhoa  alcance  los  objetivos  y  mejore  en  las  diferentes  áreas  de 
desarrollo. 
Además, planteamos la necesidad de abordar el estudio de la situación del registro 







en  Enfermedades  Raras  (REpIER),  bajo  el  programa  del  Instituto  de  Salud  Carlos  III 
denominado Redes Temáticas de Investigación Cooperativa (RETICS). Esta red desarrolló 
(Posada,  Martín‐Arribas,    Ramírez,  Villaverde  y  Abaitua,  2008)  el  primer  atlas  de 
distribución  geográfica de  las  ER  en  España,  evaluó  la  existencia  de  registros  de  ER 





Raras  de  la  Unión  Europea  (EUCERD)  adoptó  un  conjunto  de  Recomendaciones 
Principales sobre el Registro de Pacientes de Enfermedades Raras y Recogida de Datos en 
su octava reunión, celebrada a principios de  junio de 2013. Las Recomendaciones del 
EUCERD  reclaman una operatividad  internacional de  registros y bases de datos para 
poder poner en común y compartir el conocimiento y los datos y se pide la implicación 
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7 En http://www.eurordis.org/es/news/las-recomendaciones-eucerd-para-los-registros-de-enfermedades-








Mother  and  daughter  with  a  terminal  XP  deletion:  Implication  of  chromosomal 
mosaicism and X‐inactivation inthe high clinical variability of the micropthtalmia with 
linear skin defects (MLS) syndrome. ElSevier, 50, 421‐431.  
